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SOUHRN

Objevy translokaci a fuznich onkogent, které jsou jejich produktem, zménily pfistup ke klasifikaci salivarnich karcinomu a do zna¢né miry i diagnostické a in-
terpretacni postupy. Metody molekulérni diagnostiky maji v patologii slinnych zlaz jak diferencialné diagnosticky vyznam, tak slouzi v klasifikaci nékterych kar-
cinom{, protoze mnohé translokace jsou specifické pro urcitou nddorovou jednotku. Prikaz fuzniho transkriptu méze mit také prognosticky vyznam.V tomto
prehledovém ¢lanku budou predstaveny 4 salivarni karcinomy, u nichz byly dosud identifikovany onkogenni translokace, a to mukoepidermoidni karcinom,
adenoidné cysticky karcinom, sekre¢ni karcinom mamarniho typu, a hyalinizujici svétlobunécny karcinom malych slinnych zlaz.
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New developments in molecular diagnostics of carcinomas of the salivary glands:
“translocation carcinomas”

SUMMARY

In recent years the discovery of translocations and the fusion oncogenes that they result in has changed the way diagnoses are made in salivary gland patho-
logy. These genetic aberrations are recurrent; and at the very least serve as powerful diagnostic tools in salivary gland tumors diagnosis and classification. They
also show promise as prognostic markers and hopefully as targets of therapy. In this review the 4 carcinomas currently known to harbor translocations will be
discussed, namely mucoepidermoid carcinoma, adenoid cystic carcinoma, mammary analogue secretory carcinoma, and hyalinizing clear cell carcinoma. The

discovery and implications of each fusion will be highlighted and how they have helped to reshape the current classification of salivary gland tumors.
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Chromozomalni aberace ve formé translokaci maji ve vétsiné
pfipadli za nasledek vznik fuznich gend, které mohou vykazovat
onkogenni transformacni a aktivacni vlivy v rliznych bunéénych
liniich. V lidskych nadorech bylo dosud identifikovano vice nez
800 fuznich onkogen(i a mnohé z nich slouZi jako vhodné dia-
gnostické a prognostické biomarkery a potenciélni cile biologic-
ké 1é¢by (1-3). Vétsina fuznich onkogentl byla nalezena v hema-
tologickych malignitach a sarkomech, naproti tomu v karcino-
mech jde o jev relativné vzacny (1,4).

Molekularni diagnostika pronikla v poslednich nékolika le-
tech i do onkopatologie slinnych Zlaz (5-8). Objevy translokaci
a faznich onkogend, které jsou jejich produktem, zménily na-
sledné pfistup ke klasifikaci salivarnich karcinom( a do zna¢né
miry i diagnostické a interpretacni postupy. Metody molekular-
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ni diagnostiky maji v patologii slinnych Zlaz jak diferencidlné
diagnosticky vyznam, tak slouzi v klasifikaci nékterych karci-
nomu, protoze mnohé translokace jsou specifické pro urcitou
nadorovou jednotku. Nové popsany sekre¢ni karcinom slin-
nych Zldz mamarniho typu (mammary analogue secretory car-
cinoma) (MASC) byl definovan na zékladé detekce translokace
t(12;15)(p13;925) rezultujici v genovou fuzi ETV6-NTRK3 (9).
Identicky fuzni transkript ETV6-NTRK3 byl sice jiz ddvno pred
objevem MASC identifikovan v fadé mesenchymalnich (10-
14), hematologickych (15) a epitelidlnich malignit (16-17), ale
v onkologii slinnych Zlaz je specificky pro MASC a nebyl nalezen
v Zadné jiné nadorové jednotce slinnych zlaz. Prikaz fuzniho
transkriptu mlize mit také prognosticky vyznam. Piikladem je
mukoepidermoidni karcinom malych a velkych slinnych Zlaz.
Pfitomnost fuzniho onkogenu CRTCT-MAML2 ktery vznika tran-
slokaci t(11;19)(q14-21;p12-13) je spojena jednoznacné s pfiz-
nivou prognézou (18).

V tomto prehledovém cldnku budou predstaveny 4 salivarni
karcinomy, u nichz byly dosud identifikovany onkogenni tran-
slokace, a to mukoepidermoidni karcinom s translokaci t(11;19)
(g21;p13) CRTC1-MAML2 nebo translokaci t(11;15) (q21;926)
CRTC3-MAML2, adenoidné cysticky karcinom s translokaci t(6;9)
(g22-23;p23-24) generujici fuzni transkript MYB-NFIB, sekre¢ni
karcinom mamarniho typu s translokaci t(12;15)(p13;925) ETV-
6-NTRK3 a hyalinizujici svétlobuné¢ny karcinom malych slinnych
7I4z vykazujici charakteristickou translokaci t(12;22)(q13;q12)
s fiznim onkogenem EWSRT1-ATF1.
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